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Dystrophies musculaires des ceiutures autosomiques recessives 
(limb girdle muscular dystrophy 2) 


DENOMINATION 

GEOGRAPHIE 

CLINIQUE 

EXAMENS COMPLEMENTAIRES 

« Les plus frequentes » 

CalpaTnopathie 

LGMD2A^ 

lUbiquitaire 

■ La Reunion 

■ Pays basque 

ILes plus trequentes 

1 Debut 2' decennie 

1 Decollement des omoplates 
lAtteinte predominante de la loge posterieure 
aux Ml 

1 Absence d'atteinte cardiaque 

IPeu d'atteinte respiratoire 

IPerte de la marctie souvent 
dans la 4' decennie 

IBM: IMarq normaux 

IWB: utile mais faux negatifs et faux positifs 
IBmol: indispensable mais difficile 

Dysferlinopathie 

LGMD2B^ 

lUbiquitaire 

1 Debut 2' ou 3' decennie 

1 Deficit distal des Ml souvent associe 
lAbsence d'atteinte cardiaque 

1 Aggravation parfois rapide avec perte 
de la marctie dans la 4' decennie 

ICPK:tres elevees 

IBM: IMarq de la dysferline anormal 

IWB: dysferline diminuee ou absente 

IBmol: confirmation 

Dystrophie liee a FKRP 

(a-dystro-glycanopathie) 

LGMD2r 

lUbiquitaire 

IPseudo-Duchenne ou Becker: hypertrophie 
des mollets, macroglossie, atteinte cardiaque 
(++) et respiratoire 

1 IMarq et WBde I'a-dystroglycane diminuee 
IBmol: confirmation 

Sarcoglycanopathies 
LGMD2C (y) 

LGMD2D (a) 

LGMD2E (|3) 

LGMD2F (5) 

lUbiquitaire 
mais surtout 
Maghrebins 
et gitans (y) 

ISeverite variable 
lAtteinte cardiaque possible 

IBM: IMarq anormal 

IWB: confirme le deficit d'une des proteines 
IBmol: difficile 

Exceptionnelles 

Telethoninopathie 

LGMD2G 

IBresil 

1 Deficit distal des Ml associe 

1 Parfois atteinte cardiaque 

IBM: IMarq anormal 

IWB anormal 

IBmol: confirmation 

Dystrophie liee a Trim 32 
LGMD2H 

ISurtout Canada 

1 Europe 

lAtteinte predominante de la ceinture 
pelvienne 

1 Souvent peu evolutive 

IBmol: confirmation 

Titinopathie 

LGMD2J 

IFinlande 

1 Parfois deficit distal associe 

IBmol: confirmation 

Dystrophie liee a POMT1 

(a-dystro-glycanopathie) 

LGMD2K 

ISurtout 
en Turquie 

1 Retard mental associe 

1 IMarq et WBde I'a-dystroglycane diminuee 
IBmol: confirmation 
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MALADIES MUSCULAIRES ORIENTATION DIAGNQSTIQUE DEVANT UN DEFICIT MYQPATHIQUE DE L'ADULTE 


► 


Dystrophies musculaires des ceintures autosomiques recessives (suite) 


1 DENOMINATION 

GEOGRAPHIE 

CLINIQUE 

EXAMENS COMPLEMENTAIRES | 

1 Exceptionnelles I 

Dystrophie liee a FCMD 

(a-dystro-glycanopathie) 

LGMD2L 

ISurtout Japon 

1 Europe 

■ Deficit predominant au quadriceps 

■ IMarq et WBde I'a-dystroglycane diminuee 

■ Bmol: confirmation 

LGMD2M 

■Canada 

■ Deficit predominant au quadriceps 

■ Gene inconnu 

Dystrophie iiee a P0MT2 

(a-dystro-glycanopathie) 

LGMD2N 


■ Retard mental associe 

■ IMarq et WBde I'a-dystroglycane diminuee 

■ Bmol: confirmation 


IHilMlI D'apres la ref. 1. chr: chromosome; CPK: creatine phosphokinase; BM: biopsie musculaire; Bmol: biologie 
moleculaire; IMarq: immunomarquage; Ml: membres inferieurs; WB: western blot; FKRP;Fukutln related protein; 
POMJ :Protein-0-mannosyltransferase; FCMD: Fukuyama congenital muscular dystrophy. 


Dystrophies musculaires des ceiutures autosomiques domiuautes 
(limb girdle muscular dystrophy 1 ) 


DENOMINATION 

GEOGRAPHIE 

CLINIQUE 

EXAMENS COMPLEMENTAIRES 

« Les plus frequentes » 

Laminopathie 

LGMDIB^ 

■ Ubiquitaire 

■ Atteinte cardiaque grave 

■ Absence de retractions au niveau du rachis 
et des membres (allelique avec le syndrome 
d'Emery-Dreifuss autosomique dominant) 

■ Bmol: confirmation 

Rares 

Caveolinopathie 

LGMD1C 

■ Ubiquitaire 

■ Activites anormales du muscle 
a la percussion 

■ BM: IMarq de la caveoline anormal (inconstant) 

■ WB: caveoline diminuee ou absente (inconstant) 

■ Bmol: confirmation 

Myotilinopathie 

LGMD1A 

■ Ubiquitaire 

■ Parfois associee a un trouble 
de la phonation, a un deficit distal des Ml, 
a une neuropathie, a une cardiomyopathie 
ou a une insuffisance respiratoire 

■ BM: parfois aspect de myopathie myofibrillaire, 
presence de vacuoles bordees ou non. 

■ Bmol: confirmation 


Exceptionnelles 


LGMD1D 



■ Liee au chr 7 

■ Gene inconnu 

LGMD1E 

■ Etats-Unis 

■ Atteinte cardiaque ^ 

■ Liee au chr 6 

■ Gene inconnu 

LGMD1F 

■ Espaqne 

■ Age de debut tres variable dans la meme famille 

■ Liee au chr 7 

■ Gene inconnu 


LGMD1G IBresil I Limitation de la flexion des doigts et des orteils ILieeauchr4 IGeneinconnu 


Em D'apres la ref 1. chr: chromosome; BM: biopsie musculaire; Bmol: biologie moleculaire; IMarq: immunomarquage; 
Ml: membres inferieurs; WB: western blot. 


GeneTable of Neuromuscular Disorders: 
littp://194.167.35.195/ 
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